A SCLEROSIS TUBEROSA és a TAND

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis dominans 6roklédésli neurocutan szindréma, amely jéindulatu
daganatok képz&désére hajlamosit a test kiilonb6z6 szerveiben. Kialakuldasat egy génmutdcié eredményezi a
TSC1 vagy a TSC2 géneken, melyek hibas m(ikodés esetén nem
tudjdk az mTOR jeladtviteli ut szabalyozasat megfelel6en ellatni. El6forduldsi gyakorisdga megkozelitéleg
1:6000, Magyarorszagon évente kortlbelll 15 Gjszilottet érint.

A klinikai tlinetek a szervek érintettségi fokanak és sulyossaganak fliggvényében tobbrétlek. Bar némely tlinet
életveszélyes allapothoz vezethet, sulyos terhet jelenthet a csalddoknak a sclerosis tuberosaval kapcsolatos
neuropszichiatriai rendellenességek (TAND) esetleges kialakuldsa is, melyek tobbnyire visszavezethet6k az
epilepszia korai megjelenésére, a csecsemdkori epilepszids spazmusokra és a gydgyszerrezisztens epilepsziara.

A TAND-ra jellemz6 rendellenességek kozé soroljuk a viselkedési, pszichiatriai, értelmi, tanuldsi,
neuropszicholégiai és pszichoszocidlis zavarokat. A kutatasok szerint gyermekkorban az autizmus

spektrumzavar és a figyelemhidnyos hiperaktivitas a leggyakoribb tiinet, felnSttkorban pedig a szorongas és a
hangulatingadozdasok.

Sclerosis tuberosdban a neuropszichiatriai rendellenességek fontossaga akar a kozvetlentl érintettek, akar
csaladjaik életminGségére gyakorolt negativ hatasa miatt megkérddjelezhetetlen, ezért kiértékelésiik legalabb
évente javasolt, egy Osszetettebb vizsgalat pedig a komolyabb fejlédési szakaszoknal: 0-3 év kozott (tipegbkor),
3-6 év kozott (6vodaskor), 6-9 év kozott (iskolaskor), 12-16 év kozott (kamaszkor) és 18-25 év kozott (fiatal
felnGttkor). Az értékelés lefolytatdsara egy kotott szempontokbdl all6 ellenérzé lista hasznalatos, mellyel a fent
emlitett terlleteket vizsgdlva id6ében megallapithatd, hogy az egyénnek sziiksége van-e megsegitésre. Az
ellen6rzd lista magyar nyelven is elérhetd6. A kiértékelést rendszeresen sziikséges végezni, hiszen a
neuropszichiatriai rendellenességek gyermekekre ill. felnéttekre jellemzé mintazata jelentGs eltérést mutat,
megjelenésiik a korral valtozik.

A TAND vizsgdlatokon kialakitott egyéni profilban megjelend rendellenességek az adott eltérésre (pl. ASD,

ADHD, AD stb.) kialakitott gyakorlatot kbvetve kezelenddk. A viselkedés hirtelen megvaltozasakor javasolt egy

esetlegesen sclerosis tuberosdra jellemzd progresszié felderitése, mint pl. SEGA ndvekedés, epilepszia vagy
akar vesebetegségek.
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